C ongenital malformations are a common cause of illness, handicapping conditions, and death. Errors of morphogenesis leading to congenital anomalies have many recognized causes, including specific single-gene mutations, chromosome imbalances, and the action of teratogenic agents. Most congenital anomalies, however, are of multifactorial origin, occurring by complex interactions between not yet well understood genetic and environmental factors. Two to six percent of the newborn babies worldwide, i.e., 3 to 9 million infants a year, suffer from major congenital anomalies and genetic diseases. However, a great deal of this misery could be avoided. In particular, preconception care is more important than prenatal care for prevention of congenital anomalies since as many as 30 percent of pregnant women begin traditional prenatal care in the second trimester (>13 weeks of gestation), which is after the period of maximal organogenesis. Women and their partners whose ethnic background, race, or personal or family history places them at increased risk of having a fetus with a genetic disease should receive appropriate counseling. Furthermore, certain laboratory tests of the infection status of couples may be helpful in assessing the risk for and preventing some complications during pregnancy. Preconception evaluation and appropriate counseling permits parents to make informed reproductive decisions and provides reassurance. 서 론 산 전관리는 임신 전부터 시작하는 것이 바람직하며, 임 신과 관련해서 일어날 수 있는 여러 상황과 합병증을 평가, 관리, 치료하는 적절한 시기이기도 하다. 산전진찰의 가장 좋은 시기는 임신을 고려할 때로 부인과 방문 시 임신계 획을 문진하고 기본 신체검사 및 생화학적 검사뿐 아니라 위 험도 평가가 동시에 이뤄져야 한다[1,2]. 선천성 기형을 초래하는 기전과 원인에 따라 크게, 염색 체 이상(chromosomal anomalies), 유전적 증후군(genetic syndromes) 및 환경적 원인 등에 의한 구조적 이상(structural anomalies)으로 나눌 수 있다. 염색체 이상은 염 색체의 수, 구조 등의 이상을 동반하는 기형을 말한다. 유전 적 증후군은 유전적 소인을 가지고 유전자 이상에 의한 기형 을 말한다. 구조적 이상은 상기 염색체 이상이나 유전적 증 후군에 해당되지 않는 신체 구조적 기형을 말한다. 일부 감 특 집 Preconception infection and genetic counseling 대한의사협회지 839

